Elements d’orientation diagnostique devant un deficit musculaire 


INFORMATIONS CLINIQUES 

Histoire familiale: arbre genealogique 

Profil chronologique: 

■ Age de debut de la faiblesse, mais egalement des autres symptomes (atrophie, retractions, ptosis...) 

1 Evolution: lente, rapide, intermittente, par poussees 

Formule deficitaire : 

IMembres: proximale/distale; symetrique? selective? (examen clinique et imagerie) 

■ Faciale, bulbaire (voix nasonnee, dysphonie laryngee, troubles de deglutition, fausses routes?) 

1 Muscles axiaux : flechisseurs, extenseurs du cou, extenseurs et flechisseurs du tronc 

■ Deficit permanent ou fatigabilite d'effort? 

Volume musculaire: hypertrophie, atrophie; mollets, cuisses, langue 

Retractions tendineuses: 

■ Precocite et preeminence par rapport au deficit 

■ Siege: chevilles, coudes, doigts des mains, rachis 

Myotonie des mains (spontanee ou provoquee par la percussion de I'eminence thenar) 

Ophtalmoplegie/ptosis 

Myalgies: repos ou effort? 

Atteinte respiratoire: 

■ Essoufflement? Orthopnee? Signes d'hypercapnie (cephalees matinales, somnolence, apnees du sommeil) 

■ A completer par des EFR, et si necessaire etude des gaz du sang. Polysomnographie si suspicion d'apnees du sommeil 
et/ou d'hypoventilation nocturne 

Atteinte cardiaque: 

■ Malaises, lipothymies, palpitations, dyspnee, oedemes 

■ A completer par un ECG (trouble conductif/rythmique), une echographie cardiaque, et si necessaire holter ECG, exploration du faisceau de His 

Atteinte plurisystemique: 

■ Surdite, cataracte, trouble de conduction cardiaque, neuropathie, atteinte du systeme nerveux central (epilepsie, ataxie cerebelleuse, 
deterioration intellectuelle), diabete... 

Contexte general: 

■ Asthenie, amaigrissement, eruption, arthrite 

■ Contexte iatrogene/toxigue 

EXAMENS COMPLEMENTAIRES 

Biologie: 

■ Toujours: taux de CPK (sans effort les 3 jours precedents) 

■ Au moindre doute et en fonction du contexte: bilan thyro'fdien, bilan immunologique 

Imagerie musculaire: 

■ Topographie de I'atteinte 

■ Argument pour une pathologie inflammatoire (sequence STIR en IRM) 

EMG: 

■ Detection: Myogene? Salves myotoniques? Signes d’hyperactivite (fibrillations)? Transmission neuromusculaire 

Biopsie musculaire (en fonction du contexte): 

■ Effectuee et interprets par une equipe specialist en pathologie neuromusculaire 


itl'llflll CPK: creatine phosphokinase; EFR: epreuves fonctionnelles respiratoires; ECG: electrocardiogramme; 
IRM: imagerie par resonance magnetique; EMG: electromyogramme. 
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